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över 1 500 preparat särläkemedelsstatus under åren 2000–2015.  
Mer än 100 preparat har fått försäljningstillstånd som särläkemedel.
Utvecklingen  
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Medlem i kommittén för särläkemedel (COMP)
?örordningen om särläkeme-del trädde i kraft inom EU i april 2000 [Regulation (EC) No. 
141/2000). I enlighet med förord-
?????????????????????????????????-
delsmyndigheten (EMA) på ansö-
kan särläkemedelsstatus (Orphan 
Drug Designation) för preparat som 
används för att utveckla läkemedel för 
???????????????????????????????????
??????????????????????????????????
för särläkemedel (COMP, Committee 
for Orphan Medicinal Products).
Det är fråga om en sällsynt sjukdom 
inom EU-området då sjukdomen fö-
rekommer hos högst fem av 10 000 
?????????????????????????????????
livshotande eller kroniskt funktions-
????????????????????????????????????
????????????????????????????????????
uppskattningsvis 5 000–8 000 olika 
sällsynta sjukdomar, som 6–8 pro-
???????????????????????????????????
?????????????????????????? ????????
människor som insjuknat i sällsynta 
sjukdomar inom EU-området.
????????????????? ???????????????-
synta sjukdomar. Symtomen kan 
framträda redan hos nyfödda eller i 
????????????????????????????????????
ros (Lukkarinen, i detta nummer). 
Som sällsynta sjukdomar som fram-
?????????????????????????????????????
annat många sällsynta cancersjuk-
domar. Tabell 1 innehåller exempel 
??????????????????????????????????????
tillstånd för försäljning som särläke-
medel. 
Det har funnits knapphändigt med 
läkemedel tillgängliga för sällsynta 
sjukdomar. Syftet med EU:s lagstift-
ning för särläkemedel är att främja 
läkemedelsutvecklingen på många 
sätt. Över 100 preparat har fått för-
säljningstillstånd med särläkeme-
delsstatus inom EU-området under 
åren 2000–2015.
Utvecklingen av särläkemedel  
görs lockande
Människor som insjuknat i sällsynta 
sjukdomar har rätt att få vård på sam-
ma nivå som andra patienter för sin 
sjukdom. Utvecklandet av särläkemedel 
intresserar inte nödvändigtvis läkeme-
delsföretagen, eftersom det i en normal 
marknadssituation kan vara svårt att 
täcka utvecklings- och marknadsförings-
kostnaderna med intäkterna av läkeme-
????????????????????????????????????????
Syftet med EU:s lagstiftning om särläke-
medel är att underlätta forskningen och 
utvecklingen av läkemedel samt att på-
verka marknadsförhållandena så att det 
?????????????????????????????????????????
Det är avgiftsfritt att ansöka om särläke-
medelsstatus, och statusen kan ansökas 
om i vilket skede av läkemedelsutveck-
lingen som helst. Sökanden kan vara 
antingen ett företag eller en enskild 
person. 
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Tabell 1. Preparat som fått försäljningstillstånd som särläkemedel inom EU-området fr.o.m. år 2011. Källa: www.ema.europe.eu.  
Preparat som utmärkts med en asterisk (*) ﬁnns till salu i Finland (situationen enligt Fimeas läkemedelssöktjänst 4.10.2016).
Handelsnamn Aktiv substans Indikation i korthet
Adcetris* brentuximab vedotin Hodgkins lymfom, storcelligt anaplastiskt lymfom
Adempas* riociguat pulmonell arteriell hypertension
Alprolix eftrenonacog alfa hemoﬁli B (medfödd brist på koagulationsfaktor IX)
Blincyto* blinatumomab akut lymfatisk leukemi
Bosulif* bosutinib kronisk myeloisk leukemi
Bronchitol mannitol cystisk ﬁbros
Cerdelga eliglustat Gauchers sjukdom typ 1
Coagadex human koagulationsfaktor X ärtﬂig brist på koagulationsfaktorr X
Cometriq* cabozantinib sköldkörtelcancer
Cresemba isavukonazol invasiv aspergillos, mukormykos
Dacogen* decitabin akut myeloisk leukemi
Darzalex* daratumumab multipelt myelom
Deﬁtelio* deﬁbrotid hepatisk veno-ocklusiv sjukdom
Deltyba delamanid multiresistent lungtuberkulos
Esbriet* pirfenidon idiopatisk lungﬁbros
Farydak panobinostat multipelt myelom
Galafold migalastat Fabrys sjukdom
Gazyvaro* obinutuzumab kronisk lymfatisk leukemi, follikulärt lymfom
Glybera alipogentiparvovek familjär lipoproteinlipasbrist
Granupas* para-aminosalicylsyra multiresistent tuberkulos
Hetlioz tasimelteon sömnstörningen non-24 hos helt blinda
Holoclar korneala epitelceller, av vilka en del är stamceller brännskada i ögat
Iclusig* ponatinib kronisk myeloisk leukemi, akut lymfatisk leukemi
Idelvion albutrepenonakog alfa hemoﬁli B (medfödd brist på koagulationsfaktor IX)
Imbruvica ibrutinib mantelcellslymfom, kronisk lymfatisk leukemi,  
Waldenströms makroglobulinemi 
Imnovid* pomalidomid multipelt myelom
Kalydeco ivacaftor cystisk ﬁbros
Kanuma sebelipas alfa brist på lysosomalt surt lipas
Ketoconazole HRA* ketokonazol Cushings sjukdom
Kolbam cholsyra vissa rubbningar i syntesen av primära gallsyror
Kyprolis* carﬁlzomib multipelt myelom
Lenvima* lenvatinib sköldkörtelcancer
Lynparza* olaparib ovarial-, tubar- och primär peritonealcancer
NexoBrid koncentrat av proteolytiska enzymer  
anrikade med bromelain
avlägsnande av brännskadad hud
Ofev* nintedanib Idiopatisk lungﬁbros
Opsumit* macitentan pulmonell arteriell hypertension
Orphacol cholsyra vissa rubbningar i syntesen av primära gallsyror
Plenadren hydrokortison binjuresvikt
Procysbi* merkaptamin nefropatisk cystinos
Ravicti glycerolfenylbutyrat ureacykelrubbningar (urea cycle disorder, UCD)
Raxone* idebenon Lebers hereditära optikusneuropati (LHON) 
Revestive* teduglutid korttarmssyndrom
Scenesse afamelanotid erytropoetisk protoporfyri
Signifor* pasireotid Cushings sjukdom
Sirturo* bedakilin multiresistent lungtuberkulos
Strensiq asfotas alfa benmanifestationer hos patienter med hypofosfatasi
Strimvelis genetiskt modiﬁerade autologa CD34+-celler svår kombinerad immunbrist på grund av  
adenosindeaminasbrist (ADA-SCID)
Sylvant* siltuximab Castlemans sjukdom
Tobi Podhaler* tobramycin kronisk Pseudomonas aeruginosa -lunginfektion hos  
patienter med cystisk ﬁbros
Translarna* ataluren Duchennes muskeldystroﬁ
Unituxin dinutuximab neuroblastom
Vimizim elosulfase alfa mukopolysackaridos typ IVA
Votubia* everolimus vissa tumörer i anslutning till tuberös skleros
Vyndaqel tafamidis transtyretinamyloidos (TTR-amyloidos)
Wakix pitolisant narkolepsi
Xaluprine* 6-merkaptopurin akut lymfatisk leukemi
Zalmoxis Genetiskt modiﬁerade allogena T-celler adjuvant behandling till stamcellstransplantation
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Den egentliga  
särläkemedelsstatusen  
beviljas av Europeiska  
komissionen.
????????????????????????????????????
?????????????????????????????????-
skaplig och administrativ rådgivning 
och lättnader i försäljningstillstånds- 
och övriga läkemedelstillsynsavgifter. 
Särskild då det gäller små och medel-
???????????????????????????????????????
?????????????????????????????????????????
garanteras särläkemedlet dessutom 
ett tio år långt skydd mot generiska 
????????????????????????????????? 
aktuella sällsynta sjukdomen.
Särläkemedelsstatus ska ansökas 
hos särläkemedelskommittén
Ansökningar om särläkemedelstatus 
????????????????????????????????-
téns möten. Särläkemedelskommittén 
????????????????????????????????????-
tant för vart och ett av de 28 EU-med-
lemsländerna, tre representanter för 
patientorganisationer, tre represen-
tanter som rekommenderats av EMA 
och en representant från Norge res-
???????????????? ?????????????????????
??????????????????????????????????????
ledamöterna vara närvarande.
Särläkemedelsstatus förutsätter att 
sjukdomen eller tillståndet uppfyller 
villkoren för en sällsynt sjukdom.  
Den som ansöker om särläkemedels-
status ska ange sjukdomens förekomst  
????????????????????????????????????????
?????????????????? ????????????????????
??????????????????????????????????-
kationen. Om det redan existerar en 
???????????????????????????????????
?????????????????????????????????????
??????????????????????????????????-
???????????????????????????????????? 
användningsegenskaper.
?????????????????????????????????????-
derare och EMAs koordinator. Vid den 
???????????????????????????????-
las ansökan skriftligen och om den är 
??????????????????????????????????????-
kännande av ärendet. Om det kvar-
??????????????????????????????????-
kan, vilka sökanden ska svara på, kan 
?????????????????????????????????????
????????????????????????????????????????
på särläkemedelskommitténs följande 
??????????????????????????????????????
godkännande eller avslag. Sökanden 
???????????????????????????????????????
Figur 1. Särläkemedelsstatus som särläkemedelskommittén (COMP) rekommenderat åren 2000–2015 per terapiområde (n = 1 607).
A Sjukdomar i matsmältningsorgan och 
ämneomsättning11 %
B Blodsjukdomar 7 %
C Hjärt- och blodkärlssjukdomar 2 %
D Hudsjukdomar 3 %
G Urin- och könsorganssjukdomar 1 %
H Hormonpreparat för systemiskt bruk 2 %
J & P Infektions- och parasitläkemedel 6 %
L Cancerläkemedel 36 %
L Immunmodulerare 
7 %
M & N Sjukdomar i stöd- 
och rörelseorganen  
och läkemedel som  
inverkar på nervsystemet 
12 %
R Sjukdomar i  
andningsorganen 6 %
S Sjukdomar i sinnesorganen 5 %
V Övriga 2 %
under processen. Den egentliga särlä-
???????????????????????????????????-
iska kommissionen.
????????????????????????????????? 
2 385 ansökningar inlämnats till 
???????????????????????????????
???????????????????????????????? 
av dessa status som särläkemedel. 
Antalet ansökningar har stigit stadigt 
under de senaste åren, under toppåret 
???????????????????????????????-
ningar. Ifjol var antalet ansökningar 
258.
Under åren 2000–2015 har COMP  
rekommenderat att särläkemedelssta-
???????????????????????????????????-
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rat (??????). Över en tredjedel av de 
tillstyrkta ansökningarna gällde olika 
cancersjukdomar.
Särskilda egenskaper vid 
bedömningen av ansökningar 
om försäljningstillstånd för 
särläkemedel
I undersökningar som har siktet  
inställt på försäljningstillstånd för 
???????????????????? ??????????????
i anslutning till undersökning av 
små populationer. I många sällsynta 
sjukdomars fall är antalet patienter 
????????????????????????????????????????
?????????????????????????? ????????
hundra patienter i undersökningarna. 
Det kan även visa sig vara svårt att 
genomföra läkemedelsprövningar på 
ett standardiserat sätt med iaktta-
gande av god forskningssed i många 
????????????????????????????????????
patienter.
EMA har upprättat riktlinjer som  
??????????????????????????????????????
få så tillförlitlig information som 
möjligt när man undersöker små 
populationer (Guideline on clinical 
trials in small populations CHMP/
EWP/83561/2005). 
I EMAs vetenskapliga rådgivning får 
sökanden svar på sina frågor om pla-
nerade läkemedelsundersökningar. 
Det är särskilt viktigt att sökanden i 
??????????????????????????????????????
?????????????????????????????????
fråga. Önskvärt är också att man vid 
?????????????????????????????????-
handlar på vilket sätt sökanden kan 
??????????????????????????????????-
????????????????????? ????????????
preparat i samma indikation efter att 
????????????????????????????????
????????????????????????????????
försäljningstillstånd för särläkemedel 
iakttas samma principer som i fråga 
om andra läkemedel. Ansökningar 
om försäljningstillstånd för sällsyn-
?????????????????????????????????
det centraliserade förfarandet, dvs. 
det koordineras av EMA inom hela 
EU-området. Utvärderarna är experter 
hos de nationella läkemedelsmyndig-
heterna i EU-länderna. 
?????????????????????????????????????-
?????????????????????????????????????-
havaren av försäljningstillstånd även 
??????????????????????????????????????????
????????????????????????????????????
preparatets effekt och säkerhet. 
Särläkemedelstatusen 
bedöms alltid på nytt efter att 
försäljningstillstånd beviljats
????????????????????????????????????-
???????????????????????????????????-
??????????????????????????????????????
(oftast ett preparat med försäljnings-
????????????????????????????????????-
mänhet sin status som särläkemedel 
?????????????????????????????????????-
?????? ????????????????????????????
????????????????????????????????????
för den sjukdom eller det tillstånd 
????????????????????????????????????
?????????????????????????????????? 
att det nya läkemedlet medför en  
?????????????????????????????????????
jämfört med de preparat som god-
känts för samma indikation.
???????????????????????????????? 
?????????????????????????????????????
(effektfördel eller säkerhetsfördel) 
???????????????????????????????????????
av patienten. Majoriteten, dvs. unge-
fär 75 procent av de läkemedel som 
????????????????????????????????????
särläkemedel har utvecklats för en 
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Figur 2. Särläkemedelsstatus som Europeiska kommissionen fastställt åren 2000–2015 per terapiområde efter att 
försäljningstillstånd beviljats (n = 114). 
A Sjukdomar i matsmältningsorgan 
och ämneomsättning 19 %
B Blodsjukdomar 7 %
C Hjärt- och blodkärlssjukdomar 7 %
H Hormonpreparat för  
systemiskt bruk 4 %
L Immunmodulerare 4 %
L Cancerläkemedel 40 %
J Infektionsläkemedel 3 %
M Sjukdomar i stöd- 
och rörelseorganen 1%
R Sjukdomar i andningsorganen 4 %
S Sjukdomar i sinnesorganen 1 %
 V Övriga 
4 %
N Läkemedel som inverkar  
på nervsystemet 7 %
sjukdom, för vilken det inte tidigare 
??????????????????????????????????-
lingsform.
Det behövs nya 
läkemedelsbehandlingar för 
sällsynta sjukdomar 
Utvecklingen av sällsynta läkemedel 
????????????????????????????????????????
?????????????????????????????????????-
gränsad mängd läkemedelspreparat 
?????????????????????????????????????-
lingen av sällsynta sjukdomar.
Under åren 2000–2015 har 114 pre-
????????????????????????????????????-
medel efter att försäljningstillstånd 
??????????????????????????????????
sjukdomar eller tillstånd. Cirka 40 
??????????????????????????????????-
handlingen av olika cancersjukdomar 
(??????). 
??????????????????????????????????? 
har påskyndat utvecklingen av läke-
????????????????????????????? ????-
pelt myelom. Således har fem olika 
preparat fått eller kommer att få för-
???????????????????????????????????????
multipelt myelom under de senaste  
??????????????????????????????????????
??? ????????????????????????????
Prognosen för patienter med multi-
????? ????????????????????????????????
???????????????????????????????????
?????????????????????????????????????
prognosen ytterligare. Då andelen  
diagnoser emellertid ökar i och med 
??????????????????????????????????????
det i fråga om sjukdomens prognos 
kan uppstå en situation där dess  
förekomst om några år kan vara  
> 5/1 000 patienter/år, fyller sjukdo-
men inte längre kriterierna för en 
sällsynt sjukdom.
???????????????????????????????????-
mar. Läkemedelsutvecklingen har för 
egen del vidgat vår förståelse för orsa-
kerna till dem och om sjukdomsgång-
en. Det skulle vara önskvärt att ens en 
del av de preparat som är föremål för 
forskning skulle leda till ett effektivt 
läkemedel, gärna för en sjukdom som 
??????????????????????????????????? 
?????????????????????•
